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	カタログ番号: APRab12890
	概要
	説明
	宿主
	応用
	反応性
	標識
	修飾

	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子の変異は、X連鎖性カルマン症候群を引き起こす。コードされているタンパク質は、神経細胞接着および軸索移動に機能することが知られているタンパク質と配列が類似している。さらに、この細胞表面タンパク質はN-グリコシル化されており、抗プロテアーゼ活性を有する可能性がある。[RefSeq提供、2008年7月]、疾患：KAL1の欠陥は、カルマン症候群1型（KAL1）[MIM:308700]の原因である。低ゴナドトロピン性性腺機能低下症および嗅覚喪失症としても知られる。嗅覚喪失症または嗅覚低下症は、嗅球および嗅索の欠損または低形成に関連している。性腺機能低下症は、ゴナドトロピン放出ホルモンの欠乏に起因し、おそらくゴナドトロピン放出ホルモン合成ニューロンの胚期における移動障害に起因する。一部の患者では、腎無形成症、口唇裂・口蓋裂、選択的歯無形成症、両手共同運動などの他の発達異常が認められる場合があります。また、嗅覚障害が認められない、あるいは目立たない場合もあります。,機能：抗プロテアーゼ活性を有する接着様分子である可能性があります。,PTM：N-グリコシル化されています。,類似性：1つのWAPドメインを含みます。,類似性：4つのフィブロネクチンIII型ドメインを含みます。,
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